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実族!京 :母親の弟 1人が脳性麻搾.父Jいとこ 2人が
.京都大くY医学書日小児科学教室











月児相当.体重は7.9kgで8ヵ月児相当，~Ji凶も 45 . 5cm と
11ヵ月児相当で身体発育は遅れていた。無欲状顔貌で表
情に乏しし 外表者T型はみられなL、。上下肢の muscular







尿を AmberliteCG 120Hサ型のカラム(1 Cm X 3cm)に
通し溶出液が中性になるまで樹版を水洗した後， 4 N 





トン・アンモニア ・脱イオン水=50: 30: 5 : 20，第二
次元にイソプロピルアルコール・義西全 ・脱イオン水=









































































20)，第二次元に(プタ ノール・ ピリジン・水=50:50: 
50)を展開溶媒として，上昇法二次元展開を行なった。



























































m'l斤!'J ~ レアチ三 ン μmol/ 叫
思 ノl臼U 4.56 0.634 
忠 児の父 0.81 0.093 
思児の母 0.29 0.073 
対照成人S 0.34 0.048 
H O. 14 0.095 










































































l( J( x 
血清遊離アミノ酸のペーパークロマトグラム

































2，叶日・フタノール ピソジノ 水~5(J 耳) 日J
4時間
図-7





























































ノ ぞークロマトグラフィーを行なった。 忠児両親. 対Jl(~
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Biochemical mvesbgations on l-year-l-month old girl with hlstidlnemia IS reported. She showed muscular hypo-
tonia， speech delay and failure of thrive 
1 ) The diagnosis of histidinemia in this case is based on the following items 
a) Excessive amounts (4.56 mg/mg creatinine) of histidine and imidasole compounds excreted in urine 
b) BI∞d levels of histidine are markable elevated (0.634μmol/me) 
c ) An oral load of histidine showed the high level of histidine the blood (0.808，μ mol/~ ) and plolonged clealance 
in this patient compared with control 
d) The skln of thlS patient has no hlstidase activlty 
e ) lncreased unnary excreation of histamine and negatlve reaction to ferric chloride test are variant fmdings in 
our case 
2) This pabent was glven a low histidine diet for 5 months， startmg on 1-year-1-month old. That results has no 
chmcallmprovement， although a low histidine dlet causcd lower levels of histidine in blood and unne of thlS case 
( 8 ) 
